Stanowisko Nr 5
Zespotu Konsultacyjnego
dotyczgcego pakietu rekomendacji
w zakresie zmian w prawie

ze stosowaniem zasad dostepnosci.

Tytut projektu: ,,Dostepnosé dla pacjentéw - monitoring tworzonego i stanowionego
prawa”.

Dziatanie 2.16. Usprawnienie procesu stanowienia prawa

Data spotkania:25.07.2022

Imie i nazwisko osoby prowadzgcej: Stanistaw Macékowiak
Miejsce spotkania: Hotel Groman Sekocin Stary, Al. Krakowska 76.
W spotkaniu uczestniczyto 10 oséb

- 10 przedstawicieli Stowarzyszenia Oséb z NTM UroConti,
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. Diagnoza problemu oraz propozycje rozwigzan zawarte w Projekcie

Projektodawca, uwzgledniajgc zmiany w zakresie sytuacji epidemiologicznej zwigzanej
ze stanem epidemii wskazat, ze podjeta zostata decyzja o koniecznosci rezygnacji

z obowigzkowego kierowania na izolacje albo izolacje w warunkach domowych.

Majac powyzisze na uwadze Projektodawca dostosowat przepisy wykonawcze
do aktualnych procedur postepowania. Proponowane rozporzadzenie okresla zatem:

1) choroby zakazne i zakazenia powodujgce powstanie obowigzku hospitalizacji,
oraz obowigzki lekarza lub felczera w przypadku podejrzenia lub rozpoznania takich
zakazen lub chorob;

2) organ, ktéremu jest przekazywana informacja o obowigzkowej hospitalizacji danej
osoby;

3) obowigzki szpitala w przypadku samowolnego opuszczenia szpitala przez osobe
podlegajgcg obowigzkowej hospitalizacji;

4) choroby zakazne powodujgce powstanie obowigzku kwarantanny lub nadzoru

epidemiologicznego, oraz okresy obowigzkowej kwarantanny.

Wydane na podstawie powyzszego upowaznienia rozporzgdzenie Ministra Zdrowia z dnia
25 lutego 2022 r. w sprawie chordb zakaznych powodujgcych powstanie obowigzku
hospitalizacji, izolacji lub izolacji w warunkach domowych oraz obowigzku kwarantanny
lub nadzoru epidemiologicznego uwzgledniato sytuacje z wprowadzonym stanem
epidemii w zwigzku z zakazeniami wirusem SARS-CoV-2 oraz gwattownemu szerzeniu sie
zachorowan wywotanych tym wirusem oraz podejmowaniem jak najszerszych
i najskuteczniejszych dziatan zwigzanych 1z zapobieganiem, przeciwdziataniem

i zwalczaniem COVID-19.
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Obecnie, uwzgledniajgc poprawe stanu epidemiologicznego skutkujgcg zmniejszeniem
gwattownego rozprzestrzeniania sie zakazen tym wirusem oraz jego agresywnosc,
co przyczynito sie réwniez do zmniejszenia liczby oséb hospitalizowanych za zasadne
uznaje sie odstgpienie od rozwigzan szczegdlnych, dedykowanych wytgcznie procedurom
postepowania odnoszgcy sie do zachorowan na COVID-19 i stosowanie w tych

przypadkach ogdlnych zasad.

Wprowadzono réwniez przepis przejsciowy stanowigcy, ze osoby odbywajace w dniu
wejscia w zycie niniejszego rozporzadzenia izolacje, izolacje w warunkach domowych lub

kwarantanne odbywajg jg na dotychczasowych zasadach.

Projektowane rozporzadzenie wptynie na rynek pracy. W efekcie zmian dotyczacych
zniesienia izolacji w warunkach domowych oraz kwarantanny pracownikéw, oczekiwane
jest zmniejszenie obcigzen po stronie pracodawcdw zwigzanych z nieobecnosciami
pracownikow.

Rozporzadzenia bedzie miato wptyw na duze przedsiebiorstwa, wynikajgcy ze zniesienia
obowigzkowej izolacji w warunkach domowych albo kwarantanny oséb zatrudnionych
w tych przedsiebiorstwach.

Projektowana regulacja bedzie miata tez wptyw na sektor mikro-, matych i srednich
przedsiebiorstw, wynikajacy ze zniesienia obowigzkowej izolacji w warunkach domowych

albo kwarantanny oséb zatrudnionych w tych przedsiebiorstwach.

Jak wskazuje Projektodawca, w uzasadnionych przypadkach akty normatywne moga
wchodzi¢ w zycie w terminie krétszym niz czternascie dni, a jezeli wazny interes panstwa
wymaga natychmiastowego wejscia w zycie aktu normatywnego i zasady
demokratycznego panstwa prawnego nie stojg temu na przeszkodzie. Proponuje sie,
aby omawiana regulacja weszta w zycie z dniem 28 marca 2022 r. Proponowane
rozwigzanie jest podyktowane zasadnoscia dostosowania rozwigzan

przeciwepidemicznych na wzér innych panstw rozwinietych (Holandia, Szwecja) oraz
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koniecznoscig dostosowania do projektowanego rozporzadzenia Rady Ministrow
w sprawie ustanowienia okreslonych ograniczen, nakazéw i zakazow w zwigzku
z wystgpieniem stanu epidemii, zgodnie z ktérym planowane jest dokonanie istotnych
zmian w projektowanym zakresie. Powyzszemu nie stojg, zdaniem Projektodawcy,

na przeszkodzie zasady demokratycznego panistwa prawnego.

1. Stanowisko Zespotu Konsultacyjnego

Zdaniem cztonkdw Zespotu Konsultacyjnego, zniesienie izolacji domowej oraz
kwarantanny domowej dla wspétdomownikéw oraz wszystkich kwarantann zwigzanych
z wjazdem do Polski stanowi wazng zmiane dla obywateli i pacjentéw, choé¢ Minister
zdrowia podkresla, ze pacjenci z pozytywnym wynikiem testu beda otrzymywali
zwolnienia lekarskie na zwyktych zasadach i bedg sami musieli izolowaé sie w domu.
Natomiast tymi izolacjami nie bedzie zarzadzat sanepid. Jezeli bedg sie pojawiaty ogniska,
lokalne zjawiska, sanepid caty czas posiada uprawnienie, by naktada¢ kwarantanne
i decydowac o izolacji. Ale te narzedzia bedg ograniczone do szczegdlnych przypadkow.
Obowigzek zakrywania ust i nosa bedzie nadal konieczny w miejscach leczniczych, czyli
przychodniach i szpitalach. Obowigzek noszenia maseczek w szkotach dostosowany byt do
poziomu zakazen, a aktualnie ta decyzja lezy po stronie samorzadu. Osoba z pozytywnym
wynikiem testu COVID-19 nie moze przyj$s¢ do pracy, a w takim przypadku izolacja
domowa jest konieczna. Aktualnie caty czas utrzymuje sie stan epidemii, ale by¢ moze

za jaki$ czas zostanie przeksztatcony w stan zagrozenia epidemicznego.

Srodowiska pacjenckie reprezentowane przez cztonkdw Zespotu Konsultacyjnego
przyjmujg powyzsze decyzje z jednej strony z ulgg, po wielu miesigcach trudnego rezymu
zdrowotnego, jednak z drugiej strony niektére grupy pacjentdw obawiajg sie

przedwczesnego terminu znoszenia ww. ograniczen.
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Pandemia choroby Covid-19 rozpoczeta sie w marcu 2020 roku. Wprowadzono woéwczas
obostrzenia majgce na celu zminimalizowanie ryzyka zakazenia sie nowym Sars-CoV-2.
Zamkniete zostaty takie instytucje jak kina, teatry, restauracje, hotele, nie odbywaty
sie wydarzenia z duzg liczbg obecnych. Chorzy byli kierowani na izolacje, a ci, ktorzy mieli

z nimi kontakt, na kwarantanne.

Wodwczas takze (16 kwietnia 2020) wprowadzony zostat obowigzek noszenia maseczek,
poczgtkowo dotyczyt on kazdej przestrzeni, poza wtasnym domem. Maseczki noszone byty

nie tylko w sklepach czy u lekarza, ale takze wychodzac na ulice.

Obowigzek zastaniania nosa i ust poza budynkami zostat zniesiony pod koniec maja 2020,
ale wrécit w pazdzierniku 2020 i ponownie zniesiony zostat w maju 2021. Nakaz
zastaniania twarzy w pomieszczeniach byt modyfikowany, od 15 maja 2021 nie byto
obowigzku zastaniania twarzy w ogrédku restauracji czy kawiarni, a od 5 czerwca 2021
— w budynkach uzytecznosci publicznej. Jednak ciggle trzeba byto nosi¢ maseczki
w srodkach transportu publicznego i obiektach handlowych, i oczywiscie — w placéwkach

medycznych.

Gdy obowigzywato noszenie maseczek nie stosujgcy sie do tego nakazu byli karani

grzywng w wysokosci nawet do 5 tys. zt.

Podczas catego przebiegu pandemii liczba zakazen wzrastata w tzw. falach, ktérych byto
pie¢, i ktére pojawiaty sie kazdej wiosny i jesieni w ciggu ostatnich dwdch lat. W wyniku
wykonywanych testéw molekularnych RT-PCR stwierdzono pojawienie sie wielu nowych
mutacji koronawirusa Sars-CoV-2, najbardziej rozpowszechnione byty mutacje — delta,
omikron oraz jego podwariant BA.2. Dwa ostatnie odpowiedzialne sg za zakazenia podczas
pigtej fali pandemii, ktéra przechodzita przez swiat od poczatku roku 2022, a w Polsce

pojawita sie w lutym.
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W pierwszych miesigcach roku 2022 w wielu krajach ciggle notowano tysigce zakazen
i wiele zgondw. W Polsce jeszcze w marcu 2022 umierato codziennie z powodu Covid-19

po kilkaset chorych.

Minister zdrowia Adam Niedzielski, ogtaszajac zniesienie od 28 marca 2022 restrykcji
zwigzanych z epidemia, powiedziat, ze w Polsce odpornos¢ spoteczenstwa wynikajaca ze

szczepien lub przechorowania moze wynosi¢ ponad 90 procent.

Obecnie nadszedt koniec z nakazem noszenia maseczek, podobnie jak z izolacjg
i kwarantanna.

Teoretycznie oznacza to, ze jesli zostaniemy zakazeni, nie mamy obowigzku odbywac
izolacji. Jak jednak doprecyzowat resort zdrowia, samoizolacja w przypadku zachorowania
na COVID-19 jest wcigz zalecana. W praktyce, jezeli lekarz skieruje nas na test PCR
(@ od 1 kwietnia tylko on bedzie modgt takie skierowanie wystawi¢), a badanie
da pozytywny wynik, zostaniemy skierowani na zwolnienie lekarskie. To, czy zostaniemy
woéwczas w domu, zalezy juz od nas i naszej odpowiedzialnosci spotecznej.

Jednak cztonkowie Zespotu Konsultacyjnego wskazujg, ze apelowanie tylko do rozsgdku
polskich obywateli, a takze wszystkich obcokrajowcéw, przebywajgcych w Polsce moze
by¢ niewystarczajace, czego najlepszym dowodem jest niski wskaznik szczepien, ktérym

legitymuje sie Polska. Odsetek osdb wyszczepionych jest zdecydowanie zbyt niski.

Obecnie skierowanie na test antygenowy w kierunku wirusa Sars-CoV-2 moze wystawic
lekarz rodzinny, a test PCR moze by¢ wykonany przed przyjeciem do szpitala. Przestaty
dziata¢ punkty wymazowe, a rehabilitacja pocovidowa bedzie finansowana tylko do korica
czerwca 2022. Zniesiona zostata izolacja i kwarantanna, a choroba Covid-19 jest

traktowana podobnie jak inne choroby zakazne.

Oficjalnie koniec pandemii nastapi wéwczas, gdy ogtosi to Swiatowa Organizacja Zdrowia,
ktéra na razie jeszcze nie podjeta takiej decyzji. W styczniu 2022 WHO stwierdzita

wprawdzie, ze koniec pandemii jest ,prawdopodobny”, ale w lutym 2022 przyznata,
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ze twierdzenie, iz odnieslismy ,zwyciestwo nad pandemig Covid-19” jest na razie

przedwczesne.

Zespot Konsultacyjny przyjmuje do wiadomosci, ze do wprowadzenia takich poluzowan
przyczynita sie liczba nowo wykrywanych zakazen, ktéra obecnie jest nizsza. Ale nadal
utrzymuje sie stosunkowo wysoka liczba zgondw wsrdd tych, u ktérych rozwinat sie
COVID-19. Decyzje rzadu zweryfikuje czas i to w dosy¢ szybkim, nieodlegtym terminie,
poniewaz pora roku sprzyja wychodzeniu na zewnatrz, przebywaniu ludzi blisko siebie,
wiec nalezy poczekaé, jakie bedg dane epidemiologiczne dotyczgce nowo wykrywanych

zakazen.

Cztonkowie Zespotu przypominajg, ze juz teraz za polskimi granicami jest po kilkaset
tysiecy nowo wykrywanych zakazen w ciggu doby, spowodowanych wariantem omikron.
Stwarza to ryzyko wytworzenia kolejnego wariantu genetycznego, ktéry bedzie bardzo
szybko szerzyt sie miedzy ludzmi. Mylace jest, ze aktualny wariant omikrona powoduje
dosy¢ tagodng chorobe, ktérg wiele oséb uwaza za zwykte przeziebienie i osoby te

nie robig testow na COVID-19.

Nie wiadomo takze, jaka jest sytuacja zdrowotna wsréd uchodicow z Ukrainy.
Tam odsetek szczepien byt znacznie nizszy niz w Polsce, a prawie wszyscy, ktorzy
przybywaja, to osoby w potencjalnie kondycji zdrowotnej obcigzonej réznymi ryzykami,
zestresowani, niedozywieni, czesto w niedostatecznych warunkach higienicznych. Mozna
jedynie mie¢ nadzieje, ze zbliza sie kres pandemii, ale ciggle jeszcze na Swiecie i w Europie

rejestruje sie bardzo wysokie liczby nowo wykrywanych zakazen.

Pomimo braku nakazu noszenia maseczek w miejscach publicznych zalecane jest ich

stosowanie w sytuacjach, gdy sami uznamy, ze wystepuje zwiekszone ryzyko zakazenia.

Zespot Konsultacyjny zgadza sie z rekomendacjg epidemiologéw, ze dobrze jest zaktadac

maseczke, gdy nie jesteSmy zaszczepieni przeciw Covid-19 i gdy mamy kontakt z osobami
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niezaszczepionymi oraz osobami szczegdlnie narazonymi na zakazenia, na przyktad
z ostabionych uktadem odpornosciowym. Dobrze jest to takze robi¢ w sytuacji, gdy
jestesmy przeziebieni, mamy katar lub kaszel. Woéwczas zaktadamy maseczke w celu

ochrony innych.

Nalezy takze pamietaé, ze w placowkach opieki zdrowotnej, czyli w przychodniach
i szpitalach, a takze w aptekach, noszenie maseczek jest ciggle obowigzkowe. Jest to
zrozumiate, gdyz w tych miejscach mozemy sie zetkngé z osobami chorymi, takze
na choroby zakaZzne a takze z osobami z ostabionym uktadem odpornosciowym, ktérym
moze zaszkodzi¢ nie tylko koronawirus, ale takze wirusy grypy czy inne wirusy wywotujgce

przeziebienie.

Cztonkowie Zepotu Konsultacyjnego podkreslaja, ze jesli juz znosi sie okreslone, bardzo
powazne restrykcje, tzn. przede wszystkim izolacje oséb zakazonych COVID-19 oraz
wymodg noszenia maseczek, to réwniez nalezatoby zaczg¢ ograniczaé liczbe tzw. tézek
covidowych, poniewaz liczba tych tézek jest nadal bardzo duza, a liczba pacjentow
wymagajgcych hospitalizacji jest juz mniejsza. Pozwoli to na bardziej odpowiadajace
potrzebom przyjmowanie w szpitalach pacjentéw z innymi chorobami, co w oczywisty
sposob zwiekszy ich dostepnosc do swiadczen zdrowotnych w tego typu placéwkach. Jest
wielu pacjentéow z innymi chorobami wymagajgcymi hospitalizacji. Niestety, mozliwos¢
potozenia pacjenta w jednostce o okreslonym profilu specjalizacyjnym jest obecnie bardzo

trudna.
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CZESC DRUGA

Projekt rozporzadzenia Ministra Zdrowia zmieniajacego rozporzgdzenie w sprawie
swiadczen gwarantowanych z zakresu ambulatoryjnej opieki specjalistycznej (MZ 1310)

. Diagnoza problemu oraz propozycje rozwigzan zawarte w Projekcie

Celem rozporzadzenia zmieniajgcego rozporzadzenie Ministra Zdrowia z dnia 6 listopada
2013 r. w sprawie Swiadczen gwarantowanych z zakresu ambulatoryjnej opieki
specjalistycznej jest zapewnienie prewencji i wczesnego wykrywania nowotwordéw
dziedzicznych przez zidentyfikowanie oséb z rodzin wysokiego, dziedzicznie
uwarunkowanego ryzyka zachorowania na wybrane nowotwory, takie jak rak piersi, rak
jajnika, rak jelita grubego, rak btony sSluzowej trzonu macicy, siatkdwczak i choroba von
Hippel-Lindau (VHL), a nastepnie objecie ich specjalistyczng opieka ukierunkowang

na aktywng prewencje zachorowan oraz mozliwe najwczesniejsze ich rozpoznanie.

Opieka nad rodzinami wysokiego, dziedzicznie uwarunkowanego ryzyka zachorowania na
nowotwory ztosliwe jest prowadzona obecnie w ramach programu wieloletniego
pn. Narodowa Strategia Onkologiczna na lata 2020-2030 (NSO). Zgodnie z zatozeniami
programu, finansowanie opieki nad rodzinami wysokiego, dziedzicznie uwarunkowanego
ryzyka zachorowania na wybrane nowotwory ze srodkéw NSO jest mozliwe nie diuzej niz

do dnia 31 sierpnia 2022 .

Nastepnie finansowanie bedzie sie odbywato ze srodkéw Narodowego Funduszu Zdrowia,
dlatego tez konieczne jest wprowadzenie nowych sSwiadczen do wykazu s$wiadczen

gwarantowanych z zakresu ambulatoryjnej opieki specjalistyczne;j.

Wprowadzenie zmian do zatgcznika nr 5 do rozporzadzenia Ministra Zdrowia z dnia
6 listopada 2013 r. w sprawie Swiadczen gwarantowanych z zakresu ambulatoryjnej opieki

specjalistycznej polegajgcych na dodaniu trzech swiadczen:
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1) opieka nad rodzinami wysokiego, dziedzicznie uwarunkowanego ryzyka

zachorowania na raka piersi lub raka jajnika;

2) opieka nad rodzinami wysokiego, dziedzicznie uwarunkowanego ryzyka

zachorowania na raka jelita grubego lub raka btony sluzowej trzonu macicy;

3) opieka nad rodzinami wysokiego, dziedzicznie uwarunkowanego ryzyka

zachorowania na siatkdwczaka lub chorobe von Hippel-Lindau (VHL).
Kazde z ww. Swiadczen obejmuje dwa etapy:
1) ,Poradnictwo i badania genetyczne”;
2) ,Nadzér i badania diagnostyczne”.

W ramach pierwszego etapu odbywa sie identyfikacja oséb, posiadajgcych wysokie,
dziedzicznie uwarunkowane ryzyko zachorowania na wybrane nowotwory. Najwazniejszg
role odgrywa tu szczegdétowy wywiad rodzinny. W przypadku zaistnienia wskazan

medycznych, sg wykonywane rowniez badania genetyczne.

W ramach drugiego etapu swiadczeniobiorca posiadajgcy wysokie, dziedzicznie
uwarunkowane ryzyko zachorowania na wybrany nowotwér zostaje objety
specjalistycznym nadzorem, polegajgcym na systematycznym przeprowadzeniu badan

diagnostycznych oraz konsultacji lekarskich.

l. Stanowisko Zespotu Konsultacyjnego

W opinii $rodowisk pacjenckich, reprezentowanych przez cztonkdw Zespotu
Konsultacyjnego zwiekszenie potencjatu diagnostycznego osrodkdéw specjalistycznych
zajmujgcych sie nowotworami jest jak najbardziej wskazane i godne poparcia,
w szczegdlnosci w odniesieniu do prewencji i wczesnego wykrywania nowotworéw
dziedzicznych. Jednak wiedza pacjentdw w tym zakresie jest dalece niewystarczajgca

i wymaga ciggtego uzupetniania i aktualizacji.
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Z badan epidemiologicznych wynika, ze u czesci osdb wystepuje tzw. zwiekszona
zapadalnos¢ na choroby nowotworowe. Pacjenci ci zwykle chorujg w mtodszym wieku,
a w ich rodzinach takze obserwuje sie zwiekszong czesto$¢ zachorowan na raka. W takim
konteksécie nasuwa sie przypuszczenie, ze w niektdrych przypadkach rak moze byé

chorobg dziedziczng.

W rzeczywistos$ci jednak odpowiedZ na postawione wyzej pytania, nie jest oczywista.
Zdaniem ekspertow choroba nowotworowa rozwija sie w wyniku pojawiajacych sie
stopniowo uszkodzerh materiatu genetycznego, czyli DNA, do ktérych dochodzi pod
wptywem oddziatywania na komdrke czynnikdw zewnetrznych (np. promieniowania czy
palenia papieroséw). Aby prawidlowa komodrka przeksztatcita sie w komodrke
nowotworowag potrzeba najczesciej kilku mutacji genowych. Takie zmiany czesciej jednak
pojawiajg sie w komodrkach osdb, ktére odziedziczyty geny, zwigzane ze zwiekszonag

predyspozycjg do zachorowania na raka.

Do najczesciej wymienianych nowotworéw, ktére mogg wynika¢ z rodzinnych
predyspozycji genetycznych, zalicza sie: raka sutka, raka jajnika, raka jelita grubego,

siatkdwczaka, raka tarczycy, gruczotéw przytarczycznych i nadnerczy.

Zespot Konsultacyjny zgadza sie z zaleceniem ekspertdw, aby osoby, ktdre podejrzewajg
u siebie zwiekszone ryzyko choroby nowotworowej, ze wzgledu na obcigzenie rodzinne,

rozszerzyty profilaktyke takze o badania genetyczne.

W literaturze popularno-naukowej czesto mylone s3 pojecia odnoszace sie do
,genetycznych” i ,dziedzicznych” uwarunkowann nowotwordw. Traktowane sg one
potocznie jako tozsame, co w przypadku choroby nowotworowej zdaje sie mieé kluczowe
znaczenie. Szacuje sie, ze czynniki dziedziczne powstawania raka — zwigzane z genetycznie

uwarunkowang predyspozycja do zachorowania — stanowig przyczyne rozwoju 10-30%
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wszystkich nowotworéw. Pozostate przypadki mimo swej czestosci nazywane

sg nowotworami ,sporadycznymi”.

Jak wskazujg specjalisci, jedng z najczesciej diagnozowanych dziedzicznych form
nowotworu jest nowotwor piersi. W potowie lat dziewiecdziesigtych udowodniono na
poziomie molekularnym, ze znaczgca cze$¢ rakow piersi i/lub rakéw jajnika posiada
etiologie dziedziczng. Pierwsze dokumentacje dotyczgce rodzinnego wystepowania tych
nowotwordw powstaty natomiast juz w latach szes$édziesigtych dziewietnastego wieku.
Na podstawie wywiadu rodzinnego — diagnoze definitywng o rodzinnej (dziedzicznej)
formie nowotworu piersi, zdaniem ekspertow mozemy postawié, jesli w rodzinie
wystapity przynajmniej trzy przypadki ztosliwych nowotwordw piersi i/lub raka jajnika
w dowolnym wieku. Diagnoze z duzym prawdopodobienstwem postawi¢ mozemy
natomiast w przypadku dwdch zachorowan wséréd krewnych pierwszego stopnia lub jesli
w rodzinie wystgpit nowotwor piersi przed 40 rokiem zycia, nowotwér obustronny, rak

piersi i jajnika u tej samej osoby albo rak piersi u mezczyzny.

Dziedziczne formy raka dotyczy¢ mogg rowniez nowotwordéw uktadu pokarmowego
(najczesciej rak jelita grubego, rak zotadka), a takze nowotwordw skéry, raka ptuc, krtani
i innych narzadéw. Diagnoza postawiona zostaje na podstawie informacji uzyskanych
od cztonkéw rodziny dotyczacych czestosci zachorowan na okreslony typ nowotworu
w rodzinie, wieku ich wystepowania, a takze (jesli to mozliwe) na podstawie
przeprowadzonych badan genetycznych. Nalezy zwrdci¢ szczegdlng uwage na fakt,
iz dziedziczy sie samg predyspozycje, a nie chorobe. Identyfikacja osdb ze zwiekszong
genetyczng predyspozycjg do zachorowan na nowotwory jest szczegélnie istotna, bowiem
umozliwia wprowadzenie odpowiedniego postepowania profilaktycznego oraz

terapeutycznego w przypadku zdiagnozowania choroby.

Nowotwér jest nieprawidtowa tkankg rosngca niezaleznie od mechanizméw kontroli

komérkowych. Rozwija sie w nastepstwie nabytych zmian genetycznych powstatych
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w wyniku procesu karcynogenezy. Na rozwdj nowotworu wptywajg liczne czynniki
srodowiskowe, wrodzone predyspozycje rodzinne oraz nosicielstwo gendw
zaangazowanych w powstawanie nowotworu. W zwigzku z powyzszym kazdy nowotwor
jest chorobg genetyczng. Aby doszto do jego rozwoju musi wystgpic szereg zmian (mutacji)
w obrebie materiatu genetycznego komorki prowadzacych do utraty przez nig
prawidtowej funkcji. Komoédrka taka zyskuje mozliwos¢ niekontrolowanego
i nieprawidtowego wzrostu oraz nieograniczonych podziatéw. Nie podlega zadnym
systemom kontroli. W skutek tego dochodzi do nagromadzenia sie nieprawidtowych
komérek w organizmie i powstania tkanki nowotworowej. Bez czynnika genetycznego,
czyli wtasnie tych powstajacych zmian, nie jest mozliwe rozwiniecie sie nowotworu.
Gtéwna przyczyng powstawania mutacji genetycznych jest dziatanie niekorzystnych

czynnikow srodowiskowych.

Cztonkowie Zespotu Konsultacyjnego zgadzajg sie z tezg ekspertdéw, ze w szacowaniu
ryzyka zachorowania duzg role odgrywa ocena naszego stylu zycia: brak ruchu,
nieprawidtowa dieta, palenie wyrobdw tytoniowych, ekspozycja na toksyczne dziatanie
niektérych substancji w miejscu pracy lub zamieszkania. W ich wyniku rozwija sie 70-90%
wszystkich nowotwordw, ktére mimo swej czestosci nazywane sg nowotworami
,sporadycznymi”. Czynniki dziedziczne, zwigzane 1z genetycznie uwarunkowang
predyspozycjg stanowig (w zaleznosci od zrddta) przyczyne rozwoju 10-30% wszystkich

nowotworow.

W kazdym nowotworze dochodzi do szeregu zmian, czyli mutacji genetycznych. U oséb
z rodzinng sktonnoscig do wystepowania nowotwordw czes$é z nich jest dziedziczona, czyli
przekazywana potomstwu przez rodzicow. W przypadku nowotwordw powstatych
w wyniku zadziatania czynnika S$Srodowiskowego, zmiany genetyczne wykrywane
sg wytgcznie w tkance guza. U oséb z dziedziczng predyspozycja do nowotwordw,

pierwsza mutacja powstaje jeszcze przed zaptodnieniem w komodrkach rozrodczych
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rodzica, w zwigzku z czym po zaptodnieniu obecna jest we wszystkich komdrkach

organizmu.

Wystepujg jednak cechy, ktére rdznig te dwie postacie nowotwordw. Istotng cechg
nowotwordéw dziedzicznych jest ich wystepowanie w duzo mtodszym wieku ( przed 50,
czesto nawet przed 35 rokiem zycia). Rozwdj takiego nowotworu moze posiadac¢ duzo

szybszy przebieg.

U nosicieli mutacji prawdopodobienstwo wystgpienia okreslonego nowotworu moze
siegaé¢ nawet 90%. W przypadku predyspozycji wielogenowej do zachorowania, istnieje
wieksze ryzyko rozwoju choroby. Pojedyncza mutacja jest ,stabsza” i niewystarczajaca
do rozwoju nowotworu. Wspdtdziatanie ,stabych” mutacji w wielu genach moze
zwiekszy¢ podatnos¢ na dziatanie czynnikdw $rodowiskowych, co zwieksza ryzyko

nowotworéw ztosliwych réznych narzgdéw.

W kontekscie powyzszych informacji, w opinii Zespotu Konsultacyjnego, zwiekszenie
funduszy i potencjatu opieki specjalistycznej skierowanej na opieke nad rodzinami
wysokiego, dziedzicznie uwarunkowanego ryzyka zachorowania na raka piersi lub raka
jajnika, na opieke nad rodzinami wysokiego, dziedzicznie uwarunkowanego ryzyka
zachorowania na raka jelita grubego lub raka btony sluzowej trzonu macicy, a takze opieke
nad rodzinami wysokiego, dziedzicznie uwarunkowanego ryzyka zachorowania
na siatkdwczaka lub chorobe von Hippel-Lindau (VHL) powinno nastgpi¢ w mozliwie jak
najkrotszym czasie, aby zwiekszy¢ dostepnosc tych pacjentéw do profilaktyki, diagnostyki

i w konsekwencji — skutecznego leczenia wymienionych rodzajow nowotwordow.

Stanowisko Zespotu konsultacyjnego moderowat i opracowat:
Stanistaw Mackowiak

Ekspert Projektu
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